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 پرستاری، دانشکده علوم پزشکی اسفراین، اسفراین، ایران گروه-1
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 97/7/21: رشیپذ ،97/8/92اصلاح:  ،97/2/22 :دریافت
 خلاصه
که به دلیل کمبود آنزیم آریل سولفاتاز نوع است ای لیزوزومی و اتوزومال مغلوب ) یک اختلال ذخیرهIV SPMبیماری موکوپلی ساکاریدوزیس نوع شش ( :هدف و ساابقه
دهد. با توجه به شایوع کم این بیماری در ایران و جنان، به گزارش تشااخی یک مورد از های مختلف رخ میها در ارگانرونده گلیکوزآمینوگلیکانتجمع پیش و در بدن B
 پردازیم.بیماری می این
ستری در شرح حال، سابقه ب که جنت بررسی مراجعه نمودشنر اسفراین لال در رشاد و تنیی تنفس به درمانیاه امام خمینی سااله به علت اختای پنجپساربهه گزارش مورد:
به  بیوتیک و اسپری سالبوتامول قرار گرفته است. با توجهساالیی را داشاته و هر بار به مدت ساه روز، تحت درمان با آنتیماهیی، دو و ساهقبلی به دلیل تنیی نفس در ساه
 منظور بررسااای سااا وحو نمونه ادرار بهانجام های لیزوزومال گردید. آزمایش خون از نظر سااا وح آنزیم SPMچنره خاا کود ، متخصااا ا فاال مشاااکو، به 
 Bاز گذشت شش ماه جواب آزمایشات بیانیر میزان پایین آنزیم آریل سولفات  پس .ارسال گردیدهامبورگ  یدانشیاه علوم پزشک کیمتابول شیاهیآزماگلیکوزآمینوگلیکان به 
ه های قفسااو گرافیساارم و افزایش میزان کندرویتین و درماتان سااولفات ادرار بودند. جنت بررساای وجود عواری، اکوی قلت، الکترومیوگرافی، معاینات چشاام و گوش 
 بودند و بنابراین درمان با آنزیم ناگلازیم برای بیمار شروع گردید. IV SPMینیکی و پاراکلینیکی مؤید بیماری های کلسینه،کمر، لین و دست انجام گردید. یافته
های بیشتر یعنوان نکات کلیدی جنت بررساختلال رشد و سابقه بستری به دلیل مشکلات تنفسی در تاریخهه و چنره خا بیمار به بر اساس نتایج این مورد گیری:نتیجه
  باشند.می IV SPMظر بیماری ن از
 .یلام - سندرم ماروتکس، Bموکوپلی ساکاریدوزیس نوع شش، گلیکوزآمینوگلیکان، آریل سولفاتاز  های کلیدی:واژه
 مقدمه 
مجموعه  )SPM= sisodirahccasylopocuMموکوپلی ساکاریدوزیس (
می باشاااد که با نق در آنزیم های لیزوزومال ای از بیماری های نادر متابولیکی 
 snacylgonimasocylGکاه در کااتاابولیسااام گلیکوزآمینوگلیکاان هاا (
موکوپلی ساکاریدوزیس  . بیماری)1(نقش دارند، مشاخ می شاود ) =sGAG
دارای هفت نوع می باشد که  بقه بندی آن براساس نق در نوع آنزیم لیزوزومی 
(سااندرم شاای یا هورلر) به دلیل اختلال در آنزیم آلفا  I SPMدر  .)2( باشاادمی
درماتان و هپاران سااولفات دفع می گردد. کدورت قرنیه،  ،ایدورونیداز در ادرار بیمار
اه هوایی فوقانی و کاردیومیوپاتی از منم ترین علایم آن محسااوب می انسااداد ر
( سندرم هانتر) نق در آنزیم ایدورونات سولفات سولفاتاز   II SPM. در)3(شود 
و بیشاتر در جنس مذکر مشااهده  Xوجود دارد. این بیماری وابساته به کروموزوم 
می شاااود. از منمترین علایم آن  عقات ماانادگی ذهنی، کااهش شااانوایی و 
چنار به که  (سندرم سن فیلیپو) III SPM. در )2(هپاتواساپلنومیالی می باشاند 
 در افراد مبتلا درجاتی از مشکلات ذهنی، رفتاری و  ،تقسیم می گردد Dتا  Aنوع 
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( سااندرم مورکیو) نق در آنزیم های  VI SPM. در نوع )2( تشاانج وجود دارد
گردد تا تکامل غضروف  و بتا گالاکتوزیداز موجت می ساولفاتاز -6- نیماگالاکتوز
و استخوان ها تحت تاثیر قرار گیرد، به  وری که در معاینه مفاصل، شل و برجسته 
(سندرم اسلای) به دلیل کمبود آنزیم بتا  IIV SPM. در )6(مشااهده می گردند 
 XI. همهنین در )9(گلوکورونیداز با درجاتی از عقت ماندگی ذهنی همراه اسااات 
نق در  ،که نادرترین نوع موکوپلی ساااکاریدوزیس محسااوب می شااود SPM
لامی) که  -(سااندرم ماروتکس  IV SPMدر  .)8(آنزیم هیالورونیداز وجود دارد 
یک اختلال نادر اتوزومال مغلوب می باشد، به علت موتاسیون در ژن آریل سولفاتاز 
، نق در فعالیت این آنزیم لیزوزومی رخ می دهد. این آنزیم جنت )BSRA( B
از جمله کوندرویتین و درماتان سولفات لازم می باشد. میزان  sGAGکاتابولیسم 
. این بیماران )7( تولد زنده گزارش شده است 777723در هر  1شایوع این بیماری 
شد ر ممکن است حتی در  ی یک سال اول پس از تولد مشکل خاصی را نداشته و
 ساالیی دیده  بالینی به  ور معمول در دو تا ساهتکامل  بیعی باشاد. تظاهرات و 
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شوند. اگرچه در موارد با پیشروی کند ممکن است علایم تا بزرگسالی هم دیده می
از عواری این بیماری می توان به دیسپلازی اسکلتی، کاهش عملکرد ریه،  نشاود
ارگانومیالی، ساینوزیت، اوتیت، کاهش شانوایی، آپنه خواب، صورت کدورت قرنیه، 
خشان، هیدروسافالی، هرنی و لکه مونیولی اشااره نمود. معمولا نق در عملکرد 
. در ایران هم چندین مقاله به صااورت گزارش موردی به )71(هوشاای وجود ندارد 
شاارح این بیماری پرداخته اند که در برخی از آن ها علایم متفاوتی گزارش شااده 
ود ون شناسایی علایم این بیماری وجاسات، بنابراین نیاز به ا لاعات بیشاتر پیرام
دارد. علاوه بر آن در پیش آگنی بیماری عوامل مختلفی مانند ساارعت پیشاارفت 
بیماری، زمان شااروع درمان با آنزیم و یا پیوند مغز اسااتخوان موثر می باشااند که 
لازمه آننا تشاخی زودهنیام بیماری اسات. با توجه به نادر بودن این بیماری در 
در بیمارساااتان امام خمینی (ره)  IV-SPMو جناان، یاک مورد  سااا ی ایران
 شناسایی و گزارش می گردد.اسفراین 
 
 
 مواد و روش ها
بیمار پسر بهه پنج ساله بوده که در حال حاضر به دلیل تنیی نفس و نمودار 
 22و  71رشد افقی در  ی یک سال گذشته (در چنار سالیی وزن و قد بین صد، 
توسط پزشک عمومی به متخص  ) -3و  3و در پنج سالیی وزن و قد بین صد، 
 یداده شد. در معاینه فیزیکا فال در درمانیاه بیمارستان امام خمینی اسفراین ارجاع 
شن، ، ظاهر خجمجمه یبزرگظاهر کود، پف آلود، برجستیی فرونتال، گردن کوتاه، 
پل بینی کوتاه، بینی پنن، هایپرتروفی لثه، زبان بزرگ، پلک های متورم، انیشتان 
دست و پا کوتاه تر از حد معمول و در مفاصل دیستال محدودیت حرکتی به علت 
داشت. سابقه بستری های مکرر به دلیل تنیی نفس در سه  سفتی مفاصل وجود
ماهیی، دو و سه سالیی را در بیمارستان داشته و هر بار به مدت سه روز، تحت 
بیوتیک و اسپری سالبوتامول قرار گرفته است. در منزل نیز اسپری درمان با آنتی
د همهنین بیمار فرزن. سالبوتامول را در هنیام تنیی نفس مصرف می نموده است
اول خانواده، حاصل زایمان  بیعی و در زمان تولد مشکل خاصی را نداشته است. 
می باشند. سن مادر  12  mcو قد: 33/2 mc، دور سر: 3/2 g.kوزن زمان تولد: 
سال بوده و والدین سابقه بیماری خا و راب ه خویشاوندی  22در هنیام زایمان 
 ت رفتاری و تشنج در کود، وجود نداشت.نداشته اند. سابقه اختلالا
 )1 شکلمتخص ا فال با توجه به وضعیت اسکلتی و چنره خا کود، (
گردیده و جنت تشاخی ق عی بیماری، آزمایشاات خون از  SPMمشاکو، به 
 sGAGنظر سا وح آنزیم های لیزوزومال و نمونه ادرار به منظور بررسی س وح 
ی دانشایاه علوم پزشاککودکان متابولیک تشاخیصای بیماری های  آزمایشایاهبه 
گردید. پس از گذشاات شااش ماه براساااس گزارش  آلمان ارسااالدر هامبورگ 
 ssam mednaTسارم به روش  Bپاتولوژیسات سا ی آنزیم آریل ساولفات 
همهنین افزایش میزان ). 1(جدول  بودپایین  ،)SM/SM( yrtemortceps
 yrreBلفات ادرار با اسااتفاده از تکنیک آزمایشاایاهی کندرویتین و درماتان سااو
در آزمایش خون محی ی نیز انکلوزیون های بزرگ و  .گزارش گردید tset topS
به  ).2(شکل  شدتوسط پاتولوژیست مشاهده  ها لینوتروف توزولیساغیر عادی در 
 منظور بررسای های بیشتر از نظر وجود عواری بیماری، پیییری های پاراکلینیکی
بعمل آمد. در اکوکاردیوگرافی بیمار نارسااایی قلبی، تاکی کاردی، پرولاپس دریهه 
















 IV-SPM . ظاهر فیزیکی کود، مبتلا به 1شکل 
 
 بیمار ال خونمیزان آنزیم های لیزوزوم .1جدول 
 محدوده نرمال نتیجه آنزیم
  h/tops/lomn  7/2-3/2 7/32 گالاکتوزیدازبتا 
 h/tops/lomP  772-2162 236 الفا ایدورونیداز
 h/tops/lomn  7/27-7/22 7/87 2ایدورونات سولفاتاز











 خون محی ی یها لینوتروف توزولیسانکلوزیون بزرگ و غیر عادی در  .2شکل 
 
همهنین براساس گزارش رادیولوژیست در رادیوگرافی کمر و لین، هیپوپلازی منره 
 تیش هیزاو شیافزاپنج کمری، باریک شدگی بال های ایلیا، و علایم کوکساوارا (
) وجود دارد. در گرافی دست، انیشتان و متاکارپ گردن و تنه استخوان ران نیب
زیمال ز، باریک شدگی در قسمت پروگکوتاه و عریض بودند. در گرافی قفسه سینه نی
دنده ها و لغزش سر استخوان هومروس به سمت پایین در حفره گلنوئید مشنود می 
در الکترومیوگرافی اندام فوقانی، هدایت غیرنرمال اعصاب مدیان  ).3(شکل باشد 
هر دو مچ دست بیانیر سندرم تونل کارپال می باشد. بیمار از نظر بینایی نرمال و در 
 اینه گوش ها نیز، کاهش شنوایی دو  رفه خفیف وجود داشت. مع
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 گرافی های دست، کمر، لین و قفسه سینه .3شکل 
 
 یریگ جهینت و بحث
در این مورد گزارش شااده، با توجه به ظاهر خشاان، نارسااایی در رشااد و 
گردید و پس از انجام  SPMمشاکلات تنفسای، متخصا ا فال مشاکو، به 
خون  BSRAپایین بودن آنزیم براساس  IV SPMآزمایشات، تشخی ق عی 
و بالا بودن کندرویتین و درماتان سولفات در نمونه ادرار، تایید گردید و تحت آنزیم 
درمانی با ناگلازیم قرار گرفت. از دییر روش ها به منظور شااناسااایی این بیماران 
را  41q-31q5 که وجود جنش ژنی در کروموزوم  می باشد RCPانجام تست 
 .که در م العه حاضر این تست انجام نیرفت )11(مورد آنالیز قرار می دهد
با توجه به شااادت بیماری (خفیف تا  IV SPMسااان بروز علایم بیماری 
 SPMبیمار م العه حاضر در سن پنج سالیی از نظر  شادید) می تواند متغیر باشد
رفات. همهنین در یک م العه بر روی چنار کود، مبتلا به مورد بررسااای قرار گ
در تایلند، فاصااله بین ظنور اولین علایم تا تشااخی ق عی بیماری  VI SPM
بین دو تا دوزاده ساال متغیر بود. این تفاوت در سرعت تشخی ، بستیی به شدت 
پیشارفت بیماری دارد. همانند م العه حاضار، اولین علامت جنت بررسای بیشاتر 
 ، چنره (زباان بزرگ، پال بینی پنن، SPMیمااران این م االعاه از نظر وجود ب
گونه های بزرگ و گرد، لت های ضاخیم و ظاهر خشان) و سفتی مفاصل بیماران 
در لیزوزوم  sGAGاسکلتی به دلیل تجمع  -سایستم عضلانی  .)21( بوده اسات
بیماری قرار می گیرد. از جمله عواری سااالول هاای بافت همبند تحت تاثیر این 
اسکلتی این بیماری شامل: کوتاهی قد، کیفواسکلیوزیس، مفاصل غیر نرمال(سفتی 
و کنتراکهر آرنج، شاانه ها، هی ، زانوها و انیشاتان)، ساندرم تونل کارپال و تحت 
فشااار قرار گرفتن  ناب نخاعی می باشااند. یافته های م العه حاضاار با م العه 
که وجود کیفوزیس و همهنین کوتاهی انیشااتان و همکاران  eeanamhooK
و  rieT imehsaH. در م االعاه )31(دسااات را گزارش نموده همخوانی دارد
و همکاران  issiaKگزارش شااد، ولی در م العه  1Lهمکاران هایپرپلازی منره 
، که هر )21و21(و همهنین م االعاه حاضااار هایپوپلازی منره کمری وجود دارد 
در  .استدوی آن ها بیانیر وجود دیساپلازی های استخوانی در میان این بیماران 
آمار دقیقی وجود ندارد.  IV SPMارتباط با میزان شایوع سندرم تونل کارپال در 
دیده می شود و تمایز بین انواع   IV ,III ,AII ,I SPMسندرم تونل کارپال در
. در )61(بر اسااس وجود نق ذهنی و س وح آنزیمی لیزوزومال می باشد SPM
خون  BSRAیزساا ی آنزیم نق در عملکرد ذهنی وجود ندارد و ن IV SPM
می  IV SPMپایین می باشد. وجود اختلالات تنفسی از علایم منم در بیماران 
باشاد. به دلیل عفونت های مکرر تنفسی، مستعد ابتلا به اوتیت میانی می باشند و 
درجااتی از نق شااانوایی در آننا وجود دارد. در بیمار م العه حاضااار نیز درجات 
دو  رف وجود داشات. نکته منم و کلیدی این است که خفیفی از کاهش شانوایی 
اکثر این بیماران قبل از تشااخی ق عی بیماری سااابقه چندین بار بسااتری در 
 IVبیمارساتان را به دلیل مشاکلات تنفسی داشته اند، که در چند گزارش موردی 
 .)31و21و91و81( در ایران نیز این نکته وجود داشته است SPM
منم ترین یافته وجود مشکلات دریهه ای می باشد؛ اگرچه در سیستم قلبی، 
کاردیومیوپاتی، فشاارخون ریوی، اختلال سیستم هدایتی قلت و نارسایی حاد قلبی 
 22و همکاران بر روی   nnampmaKدر م العه  .نیز ممکن است مشاهده شود
، وجود پرولاپس دریهاه میترال و آئورت در نیمی از بیمااران IV SPMبیماار 
زارش گردید. تاکی کاردی، فشااارخون ریوی و هایپرتروفی ب ن چ، نیز از دییر گ
یافته ها بود، که وجود پرولاپس میترال و تاکی کاردی با علایم قلبی بیمار م العه 
لبی می تواند به . علت تفاوت در بروز ساااایر علایم ق)71(حااضااار همخوانی دارد
سارعت پیشارفت بیماری و زمان شاروع آنزیم درمانی مربوط باشاد. میانیین سن 
درصد از بیماران تحت آنزیم  72سال بود و تننا  6و9تشخی بیماران این م العه 
ه در م العه حاضاار، در پنج سااالیی تشااخی کدر حالی .درمانی قرار گرفته بودند
 کدورت درمانی برای بیمار شروع گردید.م رح گردید و ساپس آنزیم  IV SPM
 27قرنیه از دییر علایم در این بیماران، می باشااد. انتظار می رود در ننایت حدود 
. مشاکل چشمی در )72(، دچار کدورت قرنیه شاوندIV SPMدرصاد از بیماران 
و همکاران  eeanamhooKبیمار م العه حاضار دیده نشاد که با نتایج م العه 
و همکاران کدورت قرنیه در  hedazdehatjoMهمخوانی دارد. اماا در م العه 
تواند ناشای از سارعت تشاخی بیماری زمان تشاخی وجود داشات. تفاوت می
(مراجعاه والادین پس از ظنور علایم اولیه به پزشاااک و بررسااای سااا ی آنزیم 
لیزوزومال)، شاکل پیشارفت بیماری (کند، متوساط یا شادید) و زمان شروع آنزیم 
سان زمان تشخی  و همکاران hedazdehatjoMعه درمانی باشاند. در م ال
یازده ساال و بیمار سابقه عمل های جراحی به دلیل مشکلات چشمی و فت  نافی 
دیده شاوند را قبل از تشخی داشته  IV SPMکه هر دو می توانند در بیماران 
و  eeanamhooKاساات. ساان تشااخی بیماری در م العه حاضاار و م العه 
ارگانومیالی نیز به عنوان یکی از تظاهرات  .)91و31(تر بود ماه) کم 22(همکااران 
می باشد که می تواند احشای داخل شکم از جمله کبد  IV-SPMتشاخیصی در 
و  حال را درگیر نماید که در م العه حاضار براسااس گزارش سونوگرافی شکم و 
همخوانی  وهمکاران eeanamhooKلین نرماال گزارش گردیاد که با م العه 
توجه به ظاهر بیمار در هنیام مراجعه و وجود مشااکلاتی از جمله تنیی  .)31(دارد 
می باشاند و  SPMختلال در رشاد، کمک کننده جنت شاک بالینی به نفس و ا
جنت تایید تشاخی نیاز به بررسای س وح آنزیم های لیزوزومال خون و افزایش 
در نمونه ادرار می باشاد. بررسای بیماران از نظر وجود عواری در  sGAGمیزان 
ش واسکلتی، قلبی، تنفسی، چشم و گ -قسامت های مختلف بدن همانند عضلانی
و احشاای شاکمی مساتلزم همکاری تیمی می باشاد. آنزیم درمانی هم سانم به 
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ABSTRACT 
BACKGROUND AND OBJECTIVE: Mucopolysaccharidosis type VI (MPS VI) is a lysosomal storage disorder and 
autosomal recessive caused by arylsulfatase B deficiency in the body and progressive accumulation of 
glycosaminoglycan in different organs. Considering that this disease has low prevalence in Iran and worldwide, we report 
a case of MPS VI diagnosis in this study. 
CASE REPORT: A five-year-old boy was referred to Imam Khomeini Clinic in Esfarayen due to impaired growth and 
dyspnea. In the biography of this boy, there is the history of previous hospitalization due to dyspnea when he was three 
months, two years and three years old and was treated with antibiotics and salbutamol spray for three days each time. 
The pediatrician got suspicious of MPS because of the child's peculiar face. Blood tests were performed in terms of the 
levels of lysosomal enzymes and the urine sample was sent to the Metabolic Laboratory of Hamburg University Medical 
Center to study the glycosaminoglycan levels. After six months, the results of the tests indicated low levels of serum 
arylsulfatase B and the increase in chondroitin and urinary levels of dermatan sulfate. To investigate the presence of 
complications, echocardiography, electromyography, eye and ear examinations as well as radiography for chest, back, 
hip and hand were performed. Clinical and paraclinical findings confirmed the MPS VI disease and therefore, treatment 
with naglazyme enzyme was started for the patient. 
CONCLUSION: Based on the results of this case report, growth impairment, history of hospitalization due to respiratory 
problems and the patient’s peculiar face are key points for further investigation regarding MPS VI disease. 
KEY WORDS:  Mucopolysaccharidosis type VI, Glycosaminoglycan, Arylsulfatase B, Maroteaux-Lamy Syndrome. 
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